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phenotypeの関係について検討した。 





のレセプターは形成されるため mild なphenotype となり、チロシンキナーゼ領域での変異では dominant 
negativeな効果によりKIT蛋白の機能が75％抑制されるためsevereなphenotypeになると考えられる。また、
チロシンキナーゼ領域でのフレームシフト変異では、ハプロ機能不全とdominant negativeの両方の効果が影
響して、moderateなphenotypeになると考えられた。 
 これらの６つの新しいKIT遺伝子の変異はphenotypeと関連があり、まだら症でgenotypeとphenotypeは相
関することが明らかとなった。 
 
 以上のように、本研究はまだら症における新たなKIT遺伝子変異を見つけ出すとともに本症において
genotypeとphenotypeが相関することを明らかにし、本症の病因解明に貢献するところ大なるものがある。 よ
って、著者は博士（医学）の学位を授与されるに価するものと判定した。 
 
